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Summary
We investigated the Xmn I polymorphic alleles from phenylalanine hydroxylase gene in Republic of Moldova. 
We performed molecular-genetics analysis from 68 patients with classical PKU and 70 individuals from controls. Was 
calculated index of deviation of heterozygosity for Xmn I polymorphic locus in Moldovan population. Were determined 
signifi cant differences of frequencies distribution between normal and mutant chromosomes (χ2=10,2; р<0,01). Was 
analyzed informativity of Xmn I polymorphic alleles for PKU diagnosis in Moldavian population (32%).
PARTICULARITĂŢILE IMUNOLOGICE ŞI BIOCHIMICE ALE HIDROSALPINXULUI 
LA FEMEILE CU INFERTILITATE
Veaceslav Moşin, dr. hab. în medicină, prof. univ., Alina Hotineanu, medic obstetrician-ginecolog, 
Centrul Naţional de Sănătate a Reproducerii şi Genetică Medicală 
Infecţia urogenitală în special cu Chlamydia trachomatis implică frecvent în procesul infl amator anexe-
le. În aceste cazuri, salpingitele duc la dereglarea permeabilităţii trompelor uterine cu obstrucţie a trompelor 
uterine în regiunea istmică, ampulară sau cu formare de hidrosalpinx [5,10,16]. 
În ultimii ani o arie tot mai importantă de cercetare devine studierea aspectelor imunologice ale proce-
sului reproductiv. S-au acumulat date ştiinţifi ce care demonstrează că în caz de infl amaţie pelviană, în special 
cu formare de hidrosalpinx au loc dereglări imunologice generale şi locale, care împiedică survenirea sarcinii 
sau o pune sub pericol de întrerupere [7,18]. Se ştie că o complicaţie frecventă şi gravă a procesului infl ama-
tor pelvian este formarea de hidrosalpinx. Studiile randomizate au arătat că în caz de infertilitate asociată cu 
hidrosalpinx rezultatele tratamentului prin aplicarea metodei de fertilizare in vitro (FIV) au o efi cacitate mult 
mai redusă comparativ cu cele fără hidrosalpinx [1,8,12]. 
În ultimul timp au apărut publicaţii care arată că tubectomia bilaterală înainte de procedura FIV sporeşte 
şansele de obţinere a sarcinii [3,12]. Reieşind din aceste considerente, se cere efectuarea unor studii ştiinţifi ce 
aprofundate care ar elucida aspectele patogenetice ale infertilităţii tubare în caz de formare de hidrosalpinx. 
Scopul studiului a fost cercetarea particularităţilor clinico-imunologice ale secretului tubar la femeile cu 
hidrosalpinx.
Materiale şi metode. În cadrul studiului au fost selectate 36 de paciente cu infertilitate de origine tu-
bară şi cu hidrosalpinx vizibil la ultrasonografi e. Extragerea lichidului din hidrosalpinx a fost efectuată la 12 
paciente în timpul laparoscopiei pentru clamarea trompelor uterine. La 18 paciente lichidul tubar a fost aspirat 
în cadrul programului de fertilizare in vitro, la etapa de puncţie a foliculilor ovarieni cu ajutorul sistemului de 
aspiraţie a oocitelor folosind ace cu diametrul de 17-G prin puncţie transvaginală. În medie au fost aspirate 54 
ml de hidrosalpinx de la fi ecare pacientă cu o variaţie de la 24 ml până la 107 ml. 
Lichidul era centrifugat la 500 g timp de 20 minute, pentru a înlătura debritele celulare şi a le păstra la 
temperatura de 20 °C în eprubete sterile până la efectuarea analizelor. 
Studiul compoziţiei chimice a secretului din hidrosalpinx a inclus investigarea următorilor parametri: 
pH-lui, osmolarităţii, concentraţiei de sodiu (Na), potasiu (K), clor (Cl), calciu (Ca), glucoză, lactaţi şi bicar-
bonaţi. 
Supernatantul lichidului din hidrosalpinx a fost analizat la prezenţa IL-1β, IL-2 IL-4, IL-6, IL-8, TNFα şi 
74
IFNγ prin metoda imunoenzimatică cantitativă (ELISA), folosind kiturile fi rmelor comerciale  şi Immunotech 
SA (Marseilles, Franţa). 
Toate probele au fost plasate în duplicate ale planşetelor de 96 celule în paralel cu standardul cunoscut şi 
analizate într-o singură investigaţie în paralel cu duplicatul, pentru a evita variaţiile de cercetare. Variabilitatea 
rezultatelor cercetării pentru toate citochinele a fost de 1,8%-3,6%. 
Rezultate. Mai multe studii retrospective au asociat insuccesul procedurii de fertilizare in vitro cu pre-
zenţa hidrosalpinxului. O ipoteză lansată recent, menită să explice efectul nociv al secretului tubar asupra 
culturilor embriologice, se bazează pe modifi carea compoziţiei biochimice a hidrosalpinxului. Se ştie că pentru 
asigurarea cu succes a procesului reproductiv secretul tubar trebuie să aibă un pH de 7,3 şi o osmolaritate de 
aproximativ 280 mOsmol/kg. În aceeaşi ordine de idei, compoziţia biochimică specifi că a secretului tubar este 
caracterizată şi prin anumite concentraţii de microelemente şi de substanţe nutritive, necesare pentru supra-
veţuirea şi nutriţia gameţilor şi a embrionului [9,15]. Se presupune că secretul tubar, în caz de hidrosalpinx, e 
modifi cat în aşa fel, încât devine nefavorabil pentru fertilizarea şi dezvoltarea embrionilor [6]. 
Până în prezent nu este refl ectat profi lul biochimic al hidrosalpinxului la pacientele cu infertilitate. Por-
nind de la aceste considerente, scopul studiului dat a fost efectuarea unei analize detaliate a compoziţiei chimi-
ce a hidrosalpinxului la 36 paciente cu infertilitate.
În tabelul 1 este refl ectată analiza parametrilor biochimici ai secretului tubar la pacientele cu infertilitate 
şi cu hidrosalpinx. În calitate de control a servit mediul de cultivare HTF (human tubal fl uid), Conception Te-
chnology, SUA, aplicat în culturile de fertilizare in vitro.
Tabelul 1




    Mediul de 
cultivare HTF t1,2 P
M±m M±m
pH     8,3±0,1     7,3±0,1 7,0 ****
Osmolaritate  (mOsmol/kg) 251,4±2,1 279,1±7,4 3,6 ****
Sodiu (Na+)           (mmol/l) 136,1±2,3 136,7±7,3 0,1 *
Potasiu (K+)          (mmol/l)     4,0±0,1     3,9±0,5 0,1 *
Clor (Cl-)               (mmol/l) 110,4±0,7 104,9±8,6 0,6 *
Calciu (Ca+)           (mmol/l)     0,3±0,1     1,6±0,2 5,9 ****
Glucoză                   (mgl/dl)   26,9±0,4   46,0±6,1 3,1 ***
Lactaţi                    (mmol/l)     3,1±0,1   10,2±1,2 5,9 ****
Bicarbonaţi           (mmol/l)   28,9±0,5    20,3±1,2 6,5 ****
*p>0,05   *** p<0,01   **** p<0,001
După cum se vede din tabelul 1, secretul hidrosalpinxului faţă de control are un pH mai avansat: 8,3±
0,1 faţă de 7,3±0,1 (p<0,001), o osmolaritate a lichidului din hidrosalpinx mai joasă 251,4±2,1 mOsmol/kg 
faţă de 279,1±7,4 mOsmol/kg (p<0,001), un nivel mai scăzut de calciu -0,3±0,1 mmol/l faţă de 1,6±0,2 mmol/l 
(p<0,001), o concentraţie mai mică de glucoză 26,9±0,4 mg/dl faţă de 46,0±6,1 mg/dl (p<0,01), indici mai 
reduşi de lactaţi 3,1±0,1 mmol/l faţă de 10,2±1,2 mmol/l (p<0,001) şi un nivel mai înalt de bicarbonaţi 28,9±
0,5 mmol/l faţă de 20,3±1,2 mmol/l (p<0,001). 
În acelaşi timp, concentraţiile de sodiu (136,1±2,3 mmol/l), potasiu (4,0±0,1 mmol/l) şi de clor  (110,4±
0,7 mmol/l) au fost similare mediului de cultivare HTF (p>0,05).
Analiza efectuată a stabilit că un nivel normal de pH au avut numai 16,7±6,2% paciente, de osmolaritate 
– 41,7±8,2% paciente, de calciu – 22,2±6,9% paciente, de glucoză – 5,6±3,8% paciente, de lactaţi – 2,8±2,7% 
şi de bicarbonaţi – 27,8±7,5% paciente. 
Aşadar, cercetările efectuate au constatat o modifi care semnifi cativă a compoziţiei biochimice a secretu-
lui tubar în caz de hidrosalpinx. S-a stabilit că, în caz de hidrosalpinx, are loc avansarea pH-lui şi a nivelului 
de bicarbonaţi. Totodată, s-a constatat scăderea osmolarităţii, a concentraţiei de calciu, glucoză şi de lactaţi în 
secretul tubar la pacientele cu hidrosalpinx, comparativ cu mediul de cultivare HTF. În aceeaşi ordine de idei, 
concentraţiile de sodiu, potasiu şi clor au fost similare cu cele ale mediului de cultivare HTF. Deci, rezultatele 
obţinute de noi ne permit a caracteriza secretul hidrosalpinxului ca pe un mediu alterat biochimic, hiper-
alacalin, hipoosmolar, sărac în microelemente şi în substanţe nutritive. Aceste modifi cări, în opinia noastră, 
compromit reproducerea, infl uenţând negativ implantarea blastocistului şi dezvoltarea embrionară în cadrul 
programului de reproducere asistată. 
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S-a demonstrat că secretele biologice şi ţesuturile persoanelor sănătoase conţin o concentraţie mică de 
citochine.  În acelaşi timp, o concentraţie înaltă de citochine indică asupra unui proces infl amator sau a unei 
patologii progresive [13]. În ultimii ani o atenţie deosebită se atribuie rolului citochinelor în patogenia pro-
cesului infl amator pelvin, avortului spontan habitual, infertilităţii şi a dereglărilor implantaţionale în cadrul 
reproducerii asistate [11]. 
Din punct de vedere funcţional, citochinele pot fi  divizate în 3 subgrupe:  Th1 celule ce produc IFN gam-
ma, IL-2 şi TNF beta, care determină răspunsul imunitar celular, Th2 celule ce produc IL-4, IL-5 şi IL-10, care 
condiţionează răspunsul imunitar humoral (mediat de anticorpi) şi citochinele pro-infl amatorii, cun ar fi  IL-1, 
TNF alfa, IL6, implicate în evenimentele infl amatorii tisulare [13].
Secretele biologice şi ţesuturile persoanelor sănătoase conţin o concentraţie mică de citochine.  O con-
centraţie înaltă de citochine relevă un proces infl amator sau o patologie progresivă. Relevanţa clinică a citochi-
nelor, în cazul dereglărilor reproductive, este următoarea: citochinele Th1 1 asigură reacţiile de rejecţie şi de 
eliminare a produsului de concepere, care conţine aloantigenii histocompatibilităţii HLA, moşteniţi de la tată, 
cauzând astfel un avort spontan; citochinele Th2 sunt necesare pentru evoluţia normală a sarcinii, deoarece asi-
gură mecanismele imune humorale de protecţie a fătului. Citochinele proinfl amatorii împreună cu citochinele 
Th1 asigură fagocitoza şi distrugerea agenţilor infecţioşi patogeni [1].
Se ştie că citochinele joacă un rol important în fi ziologia patologică a procesului infl amator pelvin [13]. 
O concentraţie înaltă de citochine a fost depistată la pacientele cu endometrioză genitală, în special în secretul 
peritoneal [8,12]. Până în prezent însă nu sunt elucidate aspectele secreţiei locale a citochinelor la nivel de 
hidrosalpinx. Noi presupunem că modifi carea echilibrului imunologic în cazul hidrosalpinxului poate exercita 
un efect negativ asupra rezultatelor fertilizării in vitro [6,17]. 
În această ordine de idei, scopul studiului dat a fost cercetarea concentraţiei citochinelor în lichidul co-
lectat din hidrosalpinx la pacientele cu infertilitate. Rezultatele studiului sunt prezentate în tabelul 2.
Tabelul 2











IL1ß 11,7±2,5 1,8±0,3 4,0 ****
IL2 24,4±4,1 7,6±0,5 4,1 ****
IL4   1,7±0,3 1,1±0,2 2,0 *
IL6 44,3±10,3 2,7±0,4 4,1 ****
TNFa 10,2±1,3 2,0±0,3 6,1 *
IFN- 9,5±0,8 2,5±0,3 8,1 ****
cHSP 1,1±0,2 0,3±0,1 3,9 ****
      *p>0,05    **** p<0,001
După cum se vede din tabelul 2, secretul tubar, în caz de hidrosalpinx, conţine o concentraţie înaltă de 
citochine proinfl amatorii, comparativ cu serul sangvin. Astfel, concentraţia interleuchinei 1 beta (IL1ß) în 
secretul tubar - 11,7±2,5 pg/ml a fost mult mai mare (p<0,001) decât în serul sangvin la pacientele cu hidros-
alpinx – 1,8±0,3 pg/ml. Interleuchina 6 (IL6) în secretul tubar a atins o medie de 44,3±10,3 pg/ml, comparativ 
cu 2,7±0,4 pg/ml în lotul de referinţă (p<0,001).  Nivelul TNFa în hidrosalpinx a fost de 10,2±1,3 pg/ml, com-
parativ cu serul sangvin – 2,0±0,3 pg/ml (p<0,001). 
Studiul citochinelor T helper 1 (Th1)  a demonstrat o creştere semnifi cativă a concentraţiei IL-2 şi IFN 
gamma. Astfel, nivelul interleuchinei 2 (IL2) a fost mai ridicat în secretul tubar – 24,4±4,1 pg/ml, comparativ 
cu 7,6±0,5 pg/ml în lotul de control (p<0,001). La fel, concentraţia IFN gama a fost avansată în secretul hidros-
alpinxului – 9,5±0,8 pg/ml, comparativ cu lotul de control – 2,5±0,3 pg/ml (p<0,001). 
În acelaşi timp, imunitatea T helper 2 (Th2) a secretului tubar a fost normală. Astfel, concentraţia interle-
uchinei 4 (IL4) în hidrosalpinx a fost de 1,7±0,3 pg/ml, ca şi în serul sangvin – 1,1±0,2 pg/ml (p>0,05). 
Rezultatele obţinute de noi au demonstrat o avansare semnifi cativă a concentraţiei cHSP60 în secretul 
hidrosalpinxului 1,1±0,2 pg/ml faţă de lotul de referinţă 0,3±0,1 pg/ml (p<0,001).
Aşadar, rezultatele stabilite de noi au relevat o secreţie extrem de înaltă a citochinelor proinfl amatorii 
(IL1ß, IL6, TNF- ), citochinelor Th1 (IFN- ), IL-2) şi anticorpilor cHSP60 în secretul tubar. Totodată, veriga 
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Th2 a imunităţii T-helper (IL4) nu a fost activată. Cercetările efectuate de noi au demonstrat că secretul hi-
drosalpinxului este un mediu biologic extrem de imunogen ce conţine o concentraţie foarte înaltă de citochine 
proinfl amatorii, anticorpii antichlamidici anti-cHSP60 şi un dezechilibru al imunităţii T-helper: Th1/Th2, cu 
sporirea fracţiei Th1. Considerăm că această disfuncţie imunologică citochinică locală e responsabilă de inefi -
cacitatea chirurgiei laparoscopice şi de eşecurile reproducerii asistate la femeile cu hidrosalpinx bilateral. 
Discuţii. În literatură s-au acumulat date despre infl uenţa negativă a hidrosalpinxului asupra procesului 
reproductiv [1, 5, 15]. Studiile recente au demonstrat că formarea hidrosalpinxului micşorează şansele de 
obţinere a sarcinii atât după operaţiile reconstructive, cât şi prin reproducerea asistată [2, 4]. Se consideră că 
fl uidul din hidrosalpinx e un mediu biologic activ deosebit de secretul tubar la femeile cu funcţie reproducti-
vă neafectată [9]. Experimentele pe şoareci au demonstrat că suplimentul secretului hidrosalpinxului inhibă 
dezvoltarea embrionară [8, 16]. Unii autori consideră că lichidul din hidrosalpinx are un efect embriotoxic, 
datorită modifi cării compoziţiei chimice a hidrosalpinxului şi disbalanţei citochinelor proinfl amatorii [3, 6]. 
În legatură cu aceasta, noi am studiat compoziţia chimică şi concentraţia citochinelor hidrosalpinxului la 
pacientele cu infertilitate. Ştim că secretul tubar este adaptat evolutiv, în aşa fel încât să ofere condiţii optime 
pentru fertilizarea şi dezvoltarea embrionilor [2, 12]. Nu întâmplător toate mediile de cultivare aplicate pentru 
fertilizarea in vitro au la bază compoziţia chimică a secretului tubar [19]. 
Am presupus că infecţia urogenitală cu formare de hidrosalpinx modifi că compoziţia  biochimică a 
secretului tubar. Rezultatele cercetărilor noastre au relevat că compoziţia biochimică a hidrosalpinxului este 
deosebită de mediul de cultivare HTF (human tubal fl uid) prin avansarea pH-lui şi a nivelului de bicarbonaţi. 
Totodată, s-a constatat scăderea osmolarităţii, a concentraţiei de calciu, glucoză şi de lactaţi în secretul tubar 
la pacientele cu hidrosalpinx. 
Considerăm că aceste modifi cări ale compoziţiei biochimice ale hidrosalpinxului exercită un efect nociv 
asupra viabilităţii spermatozoizilor, oocitelor, fertilizării şi dezvoltării embrionare. În favoarea acestei supoziţii 
pledează câteva evidenţe şi cercetări experimentale [14]. Astfel, s-a constatat că secretul tubar în normă este 
bogat în substanţe energetice (glucoză), proteine, aminoacizi, prostaglandine, hormoni steroizi, factori de creş-
tere meniţi a crea un mediu biologic nutritiv şi favorabil pentru desfăşurarea diverselor procese tubare, asociate 
reproducerii, ca: transportul şi capacitarea spermatozoizilor, fertilizarea ovocitelor, dezvoltarea embrionară 
timpurie şi transportul intrauterin spre locul de nidaţie [3, 20]. 
În acelaşi timp, o dată cu progresele reproducerii asistate, s-a demonstrat că cele mai bune rezultate în 
fecundarea ovocitelor sunt înregistrate atunci când mediile de cultivare sunt maximal adaptate secretului tubar. 
Aşadar, efectul advers al hidrosalpinxului asupra procesului de reproducere poate fi  condiţionat şi de alterarea 
compoziţiei chimice. Această ipoteză este confi rmată, în particular, de datele experimentale care au arătat că 
osmolaritatea joasă, nivelul scăzut de lactaţi şi proteine afectează motilitatea şi supravieţuirea spermei in vitro 
[15]. Experimentele pe şoareci au indicat că descreşterea nivelului de potasiu, calciu, glucoză şi lactaţi în lichi-
dul din hidrosalpinx se asociază cu defavorizarea dezvoltării embrionare până la stadiul de blastocist [6]. 
Un interes deosebit îl prezintă studierea citochinelor în ţesuturile afectate de infecţie, în particular, în caz 
de infecţie pelvină, cu formare de hidrosalpinx [13]. Se ştie că citochinele joacă un rol important în fi ziologia 
patologică a procesului infl amator pelvin [20]. În legătură cu aceasta, a fost studiată concentraţia de citochine 
în lichidul din hidrosalpinx la pacientele cu infertilitate. Rezultatele obţinute de noi au stabilit o secreţie extrem 
de înaltă a citochinelor proinfl amatorii (IL1β, IL6, TNF- ), a citochinelor Th1 (IFN- ), IL-2) şi a anticorpilor 
cHSP60 în secretul tubar. În acelaşi timp, veriga Th2 a imunităţii T-helper (IL4) nu era activată. Aşadar, se-
cretul hidrosalpinxului este un mediu biologic extrem de imunogen, ce conţine o concentraţie foarte înaltă de 
citochine proinfl amatorii, de anticorpi antichlamidici anti-cHSP60 şi un dezechilibru al imunităţii T-helper: 
Th1/Th2,  caracterizat prin sporirea fracţiei Th1.
Studiul dat a demonstrat că femeile cu infertilitate tubară, asociată cu Chlamydia trachomatis, au o 
incidenţă sporită de depistare a anticorpilor cHSP60. Cunoaştem faptul că cHSP este un imunogen foarte pu-
ternic, implicat în patogenia procesului infl amator pelvin [17, 20]. Sechelele posibile ale autoimunităţii faţă de 
Chlamydia trachomatis, asociate cu un titru înalt al cHSP60, includ sarcină prematură, avort spontan habitual, 
sarcină ectopică, factor tubar al infertilităţii şi eşecul procedurii de fertilizare in vitro [6]. Literatura de spe-
cialitate nu conţine date referitoare la nivelul cHSP60 în secretul tubar. Presupunem că apariţia anticorpilor 
anti-cHSP60 în secretul tubar este un indicator elocvent al autoimunităţii locale, fi ind asociat şi cu dereglări 
reproductive. 
Aşadar, creşterea concentraţiei citochinelor în secretul tubar este un indicator al procesului infl amator 
cronic. Totodată, secretul tubar modifi cat imunologic, cu o concentraţie ridicată de citochine, poate exercita un 
efect nociv asupra reproducerii asistate: fertilizare, divizare embrionară, implantaţia blastocistului. 
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Concluzii
În caz de hidrosalpinx bilateral se produce modifi carea compoziţiei biochimice a secretului tubar faţă 1. 
de mediul de cultivare HTF: avansarea pH-lui (8,3±0,1) şi a nivelului de bicarbonaţi (28,9±0,5 mmol/l). Tot-
odată, s-a constatat scăderea osmolarităţii (251,4±2,1mOsmol/kg), a concentraţiei de calciu (0,3±0,1mmol/l), 
glucoză (26,9±0,4 mg/dl) şi de lactaţi (3,1±0,1 mmol/l). Secretul hidrosalpinxului poate fi  caracterizat ca un 
mediu alterat biochimic: hiperalacalin, hipoosmolar, sărac în microelemente şi în substanţe nutritive. 
Infl amaţia cronică pelvină cu formare de hidrosalpinx implică o disfuncţie imunologică locală, ca-2. 
racterizată prin sporirea concentraţiei citochinelor proinfl amatorii (IL1ß, IL6, TNF- ), a citochinelor Th1 
(IFN- ), IL-2) şi a anticorpilor anti-cHSP60, fără activarea verigii Th2 a imunităţii T-helper (IL4) în secretul 
tubar.
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The studies carried out have shown the considerable change of biochemical composition of tubal secretion in case 
of hydrosalpinx: increase of pH and bicarbonates level, decrease of osmolarity, concentration of calcium, glucose and 
lactate. The results we have obtained allow characterizing the secretion of hydrosalpinx as a biochemically changed, 
hyperalkaline, hypo-osmolar medium with the low content of microelements and nutrients.
The estimation of the concentration of cytokines in the hydrosalpinx fl uid has shown the extremely high secretion 
of proinfl ammatory cytokines (IL1β, IL6, THF-α), cytokines TH1 (IFNγ, IL-2), and antibodies to cHSP60 in the tubal 
secretion. At the same time, the component TH2 of the immune system T-helper (IL4) was not activated. Immunological 
and biochemical imbalance of the tubal secretion has determined the sharp spermatotoxic effect on the migration of 
spermatozoa in the biological cultures.
IMPORTANŢA ABORDĂRII PSIHOMEDICALE
 A DEZVOLTĂRII COPIILOR CU AFECŢIUNI MENTALE EREDITARE
 ÎN CADRUL CONSULTULUI MEDICO-GENETIC 
Mariana Sprincean, dr. în psihologie, Centrul Naţional de Sănătate a Reproducerii şi Genetică Medicală
Introducere. La ora actuală în Republica Moldova există un număr mare de copii cu defi cienţe mentale 
ereditare, iar incidenţa acestora este în continuă creştere. Cea mai frecventă formă a defi cienţelor mentale de 
etiologie genetică constituie sindromul Down. Ridicarea nivelului general de cultură medicală a populaţiei şi 
de cunoştinţe al acesteia cu privire la existenţa bolilor genetice însoţite de defi cienţe mentale, precum şi da-
una majoră pe care o cauzează aceste afecţiuni atât pentru copii, familiile acestor copii, cât şi pentru întreaga 
societate contemporană impune anumite cerinţe şi obligaţii faţă de specialiştii din domeniile medicale, cel psi-
hopedagogic şi în special al geneticii de a informa societatea despre pericolul major al acestor maladii. Un rol 
important în acest proces de informare, propagare a metodelor efi ciente de ameliorare şi de lucru cu populaţia 
revine medicului genetician, în cadrul consultului genetic. Însă, la etapa actuală de dezvoltare a ştiinţei, teoriei 
şi practicii medicale în genere, dar mai ales a celei ce ţine de genetica medicală, tot mai mult se dovedeşte via-
bilă şi de succes sinteza şi conlucrarea mai multor domenii precum: medicina (genetica medicală, neurologia, 
obstetrica, pediatria etc.), psihopedagogia medicală şi cea corecţională, psihogenetica şi altele, cu scopul de 
a contribui decisiv şi hotărâtor la procesul de recuperare şi corecţie a pacienţilor cu afecţiuni genetice însoţite 
de defi cienţe mentale.
Ipoteza cercetării. Copiii de vârstă fragedă cu sindromul Down sunt receptivi la efortul psiho-medical 
de recuperare şi psihocorecţie, mai ales dacă recuperarea acestora începe de timpuriu.
Scopul investigaţiei. Determinarea şi identifi cara specifi cului şi a particularităţilor de dezvoltare a co-
piilor de până la trei ani cu sindromul Down şi stabilirea strategiei psiho-medicale de ameliorare a dezvoltării 
acestor copii prin utilizarea în complex a resurselor medicale, psihologice şi pedagogice.
Materiale şi metode. În cadrul cercetării date a fost utilizat un aparat metodologic complex. A fost ela-
borată şi aplicată, în mod planifi cat, investigaţia experimentală formativă susţinută şi verifi cată prin cercetări 
experimentale de constatare (test) şi de control (retest). Se constată că în diagnosticul psiho-neurologic al 
copiilor cu defi cienţe mentale ereditare un rol aparte îl are consultul medico-genetic, fără de care nu ar fi  fost 
posibilă stabilirea unui diagnostic clinic defi nitiv al afecţiunilor ereditare cu retard intelectual.
În investigaţia experimentală de formare, efectuată, de asemenea, prin intermediul consultului medico-
genetic, a fost determinat grupul-ţintă – copiii cu sindromul Down, în vârstă de până la trei ani, ce prezentau 
reţinere în dezvoltarea psihică sau grad de dezvoltare intelectuală: debilitate. Aceştia se afl au, pe perioada ex-
perimentului, în familii (≈75%) şi instituţii. Au fost identifi cate două grupuri de astfel de copii: 1. Eşantionul 
de formare în număr relativ stabil de 20 copii. 2. Eşantionul de control, reprezentând copii cu sindromul Down 
asupra cărora nu s-au extins activităţile formative, numărul acestora constituind la fel 20 de subiecţi. Ambele 
eşantioane au fost segmentate în trei grupe de vârstă: 0-1 an, 1-2 ani şi 2-3 ani. În grupul de vârstă 0-1 an au 
fost incluşi copiii care aveau cel puţin 5 luni de viaţă, la data începerii experimentului de constatare, dar nu 
mai mult de 9 luni de viaţă, pentru a nu depăşi limita de vârstă a categoriei pe perioada experimentelor (de 
constatare, formare şi control) care au durat 3 luni. Pentru celelalte categorii de vârstă, pentru ca aceşti copii 
să nu treacă, în perioada desfăşurării experimentelor, în următoarea grupă de vârstă, au fost selectaţi copii ce 
nu depăşeau la data începerii experimentului de constatare 1 an şi 9 luni, pentru grupul de vârstă 1-2 ani, iar 
pentru grupul de vârstă 2-3 ani – 2 ani şi 9 luni.
În vederea atingerii scopului propus al investigaţiei s-a recurs la elaborarea unor modele psiho-medicale 
de dezvoltare timpurie în cadrul unui program psiho-medical special de ameliorare. Programul recuperatoriu 
